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Resumo: INTRODUGCAO: A Doenca de Dent é uma sindrome tubular renal proximal familiar ligada ao X
e caracterizada por hipercalcilria, nefrocalcinose, doenca metabdlica 0ssea, proteindria de baixo
peso molecular, podendo evoluir para insuficiéncia renall. Alteracbes nos genes CLCN5 ou
OCLR1 classificam a doenca em tipo 1 ou 2, respectivamente?. OBJETIVO: descrever um caso
de Doenca de Dent do tipo 1. RELATO DO CASO: Sexo masculino, 10 anos, primeiro gemelar,
aos 2 anos de idade comecou a apresentar deformidade dos membros inferiores. Exame fisico:
Ativo, consciente, estatura e peso < P5 para aidade, assimetria craniana, alargamento metafisario
em punhos e cotovelos, genuvalgo.Laboratério: P: 2,2mg/dl, Ca: 8,7mg/dl, célcio urinario:
9,6mg/kg/24h, PTH 61,7 pg/ml, FA: 2520 mcg/ml, 25 OH Vitamina D3: 26,22 ng/ml, 1,25 di
hidroxi Vitamina D: 150 pg/ml, Creatinina : 0,4 mg/dl. Radiologia: desmineralizacdo Ossea
difusa periarticular, fratura em diafise do fémur esguerdo, alargamento metafisario, calota
craniana e seios maxilares menores a direita com afilamento cortical, desvio do eixo lombar para
a esquerda. Mutacdo em Gene CLCNS5. DISCUSSAO: Associagio de raquitismo
hipofosfatémico, hipercalcitria com mutagdo no gene CLCN 5, levou ao diagnostico de Doenca
de Dent do tipo 1. Iniciou reposi¢do de fosforo oral, vitamina D, hidroclorotiazida e solicitado
imagem para avaliar nefrocalcinose. CONCLUSAO: A doenca de Dent é rara e o teste genético é
importante para diagndstico diferencial com outras disfungfes tubulares proximais, quando ndo
tratada, pode evoluir parainsuficiénciarenal.
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